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с мукополисахаридозом I типа
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В статье представлены современные литературные данные о частоте встречаемости, патогенезе, клинических прояв-
лениях, диагностике и лечении жизнеугрожающих поражений сердечно-сосудистой системы при мукополисахаридозе 
(МПС) I типа. Мукополисахаридоз — редкое генетически детерминированное заболевание, имеющее хроническое 
прогрессирующее течение с широким спектром клинических проявлений. Особая актуальность болезни обусловлена ее 
тяжелым инвалидизирующим течением, развитием большого числа осложнений со стороны разных органов и систем 
(вплоть до их недостаточности), трудностями диагностики, а также высоким риском летального исхода еще в детском 
возрасте. Распространенность и тяжесть сердечно-сосудистых нарушений у таких пациентов очень высока. В настоя-
щее время существуют два метода лечения пациентов с МПС, основанных на патофизиологии данного заболевания: 
трансплантация гемопоэтических стволовых клеток, применяемая только у определенных пациентов, и ферментоза-
местительная терапия. Ранняя диагностика и своевременно начатое лечение позволяют улучшить состояние больных, 
облегчить течение заболевания, в том числе приостановить прогрессирование кардиологических нарушений.
Ключевые слова: мукополисахаридоз, кардиомиопатия, клапанный аппарат сердца, ферментозаместительная тера-
пия, трансплантация гемопоэтических стволовых клеток костного мозга, дети.
(Педиатрическая фармакология. 2014; 11 (4): 16–22)
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The article present current published data on the incidence rate, pathogenesis, clinical manifestations, diagnosis and treatment of 
life-threatening conditions of the cardiovascular system at type I mucopolysaccharidosis (MPS). Mucopolysaccharidosis is a rare 
genetically determined disease with chronic progressive course and wide range of clinical manifestations. Specific relevance of the 
disease is justified by its severe incapacitating potential, development of a large number of complications of various organs and systems 
(up to failure), difficulty diagnosing and high risk of fatal outcomes as early as in childhood. Prevalence and severity of cardiovascular 
disorders in such patients is very high. Currently, there are two methods of treating MPS patients based on pathophysiology of this 
disease: transplantation of hemopoietic stem cells, which is used only in certain patients, and enzyme-replacement therapy. Early 
diagnosis and timely launched treatment help to improve condition of patients, attenuate the disease course, including termination of 
progression of cardiac disorders.
Key words: mucopolysaccharidosis, cardiomyopathy, valvular heart apparatus, enzyme replacement therapy, transplantation of 
hemopoietic bone marrow stem cells, children.
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ВВЕДЕНИЕ 
Мукополисахаридоз I типа (МПС I) относится к лизо-
сомным болезням накопления (МКБ-10: E76.0 Муко-
полисахаридоз I типа). Дефицит фермента -L-иду ро-
нидазы определяет хроническое прогрессирующее 
течение заболевания с различными клиническими про-
явлениями: задержкой роста, умственной отсталостью, 
поражением нервной системы, сердечно-легочными 
нарушениями, гепатоспленомегалией, множественными 
дизостозами, помутнением роговицы. Все вышепере-
численные признаки приводят к инвалидизации, а при 
тяжелом течении болезни — к летальному исходу [1].
В 1919 г. немецкий педиатр Гертруда Гурлер по реко-
мендации своего наставника — крупнейшего ученого 
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Мейнхарда фон Пфаундлера (Meinhard von Pfaundler) 
описала несколько пациентов с определенным типом 
«множественных абартов», преимущественно в области 
скелетной системы. Она же обратила внимание на психи-
ческую отсталость и помутнение роговицы у этих пациен-
тов. В дальнейшем этот тип дизостоза получил название 
«Синдром Пфаундлера–Гурлер». Имеются данные, что 
подобное заболевание было описано в 1917 г. англий-
ским врачом Гунтером [2].
Синдром Пфаундлера–Гурлер имеет и второе назва-
ние — гаргоилизм. Термин предложен в 1936 г. англий-
ским ученым Р. Эллис (R. Ellis), отметившим внешнее 
сходство лица больных с горгульями (фантастические 
фигуры которых в готической архитектуре украшали кры-
ши домов и обычно служили водостоками; наиболее 
известны горгульи, установленные на Соборе Парижской 
Богоматери).
В 1962 г. консультант-офтальмолог Шейе (Scheie) 
описал пациентов, которые имели менее выраженный 
фенотип заболевания.
В настоящее время известно более 90 мутаций в гене, 
кодирующем лизосомный фермент -L-идуронидазу. Фер-
мент участвует в катаболизме двух гликозаминогликанов 
(ГАГ) — дерматансульфата и гепарансульфата: именно 
эти вещества накапливаются в лизосомах при дефиците 
-L-идуронидазы, что приводит к развитию различных 
фенотипов болезни [3–5].
КЛИНИЧЕСКИЕ ВАРИАНТЫ 
МУКОПОЛИСАХАРИДОЗА I ТИПА 
В настоящее время выделяют три фенотипа болезни:
синдром Гурлер (мукополисахаридоз IH — тяжелая • 
форма);
синдром Шейе (мукополисахаридоз IS — легкая • 
 форма);
синдром Гурлер–Шейе (мукополисахаридоз IH/S — • 
промежуточная форма).
Ген -L-идуронидазы (IDUA) локализован в сегменте 
4p16.3. В Европейской популяции наиболее часто встре-
чаются две мутации — Q70X и W402X.
Мукополисахаридоз относится к группе редких забо-
леваний [4, 5]. Это панэтническое заболевание с частотой 
встречаемости в популяции в среднем 1 на 90 000 живых 
новорожденных.
В 2008 г. D. Moore с соавт. опубликовали анализ 
по распространенности и выживаемости пациентов с 
МПС I в Великобритании за период с 1981 по 2003 г. 
Исследователями выявлена частота 1,07 на 100 000 насе-
ления [6].
Результаты некоторых наблюдений свидетельствуют 
о том, что показатели распространенности могут быть 
занижены. В Тайване при 
скрининге 35 285 ново-
рожденных снижение ак-
тивности фермента и 
характерные мутации 
были выявлены у 1 на 
17 643 новорожденных [7].
Частота синдрома Гур-
лер–Шейе в Португалии 
составляет 1,33, в Ни-
дер ландах — 1,19, в 
Австралии — 1,14 на 
100 000 живых новорож-
денных. Реже отмечается 
встречаемость синдромов 
Гурлер и Шейе: соответ-
ственно, 1,05 и 0,28 на 
100 000 детей [8]. В Гер-
мании распространен-
ность синдрома Гурлер 
составляет примерно 0,69 
случаев на 100 000 новорожденных. При этом средняя 
частота встречаемости всех пациентов с МПС составляет 
3,4–4,5 на 100 000 [9].
Из трех клинических вариантов наиболее тяжелой фор-
мой является синдром Гурлер (рис. 1), для которого харак-
терно прогрессирующее течение, приводящее к леталь-
ному исходу на первом десятилетии жизни в результате 
сердечно-легочных и неврологических  нарушений.
Для основных проявлений заболевания характерны 
грубые черты лица, умственная отсталость, помутнение 
роговицы, тугоподвижность суставов. Начальные при-
знаки болезни появляются уже на первом году жизни. 
При низком росте у детей отмечается пропорциональ-
ное телосложение, короткая шея, скафо-, макроцефа-
лия, грубые черты лица, пухлые губы, широкие ноздри, 
запавшая переносица, гипертелоризм глаз, маленькие 
редкие зубы, макроглоссия (фенотип Гурлер). Кроме того, 
отмечается гипертрихоз, гепатоспленомегалия, наруше-
ние слуха, пупочная и/или паховая грыжи. На поздних 
стадиях выявляют глухоту, слепоту и глубокую деменцию, 
уменьшение подвижности в крупных суставах, развитие 
обструктивного апноэ и сердечной недостаточности.
Синдром Шейе имеет более мягкую клиническую кар-
тину (рис. 2). Болезнь манифестирует в возрасте 3–5 лет. 
Пациенты имеют гиперстеническое телосложение с силь-
но развитой мускулатурой, черты лица грубые; характе-
рен широкий рот с пухлыми губами, нижняя прогнатия, 
утолщение и натяжение кожи на пальцах. Постепенно 
развивается ограничение движений в суставах верхних 
конечностей. Наиболее выраженными все симптомы 
А Б
Рис. 1. Пациент К., 6 лет 
10 мес. Синдром Гурлер
Рис. 2. А — Пациентка А., 6 лет, синдром Шейе. Б — Пациентка З., 11 лет, синдром Шейе. Рука в форме «когтистой лапы»
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болезни становятся к периоду полового созревания. 
Возможно повышенное оволосение, короткая шея.
Мукополисахаридоз тип IH/S, так называемая про-
межуточная форма (синдром Гурлер–Шейе), характе-
ризуется тугоподвижностью суставов, низкорослостью, 
помутнением роговицы (рис. 3).
Первые симптомы болезни появляются к возрасту 
3–8 лет, после чего темпы роста ребенка снижают-
ся, обусловливая низкорослость. Телосложение пациен-
тов диспропорциональное. Умеренно снижена подвиж-
ность в суставах, определяются дизостозы, килевидная 
грудная клетка, кифосколиоз, скафо- и макроцефалия. 
Характерны частые респираторные инфекции в виде 
ринитов, отитов, а также обструкции дыхательных путей. 
Выражена задержка темпов психоречевого развития; 
позже появляется глубокая деменция, туннельный син-
дром (синдром запястного канала), сообщающаяся гидро-
цефалия, гепатоспленомегалия, пахово-мошоночные 
и пупочные грыжи [4, 10, 11].
СЕРДЕЧНО-СОСУДИСТЫЕ ОСЛОЖНЕНИЯ 
Поражение сердечно-сосудистой системы имеет место 
при всех типах мукополисахаридозов, но особенно часто 
при МПС I (а также II и VI типов).
Распространенность тяжелой сердечно-сосудистой 
патологии у пациентов с МПС высока и составляет от 
60 до 100%. Наиболее частой причиной преждевремен-
ной смерти детей с МПС, не получающих лечение, явля-
ются респираторные и кардиологические осложнения, 
в том числе остановка сердца, внезапная смерть от арит-
мии (включая полную атриовентрикулярную блокаду и 
тромбоз коронарных сосудов [12, 13]. Кроме того, при-
чиной преждевременной смерти может стать развитие 
сердечной недостаточности [14–18].
Интересен тот факт, что патологические изменения 
сердечно-сосудистой системы не были описаны в докладах 
Хантера и Гурлер [2, 19]. Только в 1965 г. Виктор Маккьюсик, 
выдающийся медицинский генетик, создал классификацию 
МПС и обратил внимание на кардиологические нарушения 
при метаболических болезнях накопления [12, 13].
В основе патогенеза изменений сердечно-сосудистой 
системы лежит инфильтрация тканей и структур сердца 
гликозаминогликанами (ГАГ) в области клапанного аппа-
рата (створки, фиброзное кольцо, сухожильные хорды), 
эндокарда, миокарда, стенок коронарных артерий,  аорты.
Гепаран-, дерматан-, хондроитин- и кератан-суль фа -
тированные ГАГ являются естественными составляю-
щими клапанов сердца и магистральных сосудов. 
Последние исследования выявили изменения в мета-
болизме ГАГ при таких патологических процессах, как 
миксоматоз митральных клапанов [20], аневризма аор-
ты и атеросклеротическое изменение сосудистой сети. 
Дерматан-сульфатированные ГАГ являются компонентом 
нормальной ткани клапанов сердца [21], что объясняет 
поражение клапанов сердца в случае МПС I вследствие 
высокой тропности дерматан-сульфатированных ГАГ 
к тканям и структурам клапанов [16].
Механизмы, посредством которых накопленные 
гепаран-сульфатированные протеогликаны и сопутству-
ющие интерстициальные клетки сосудов влияют на 
сосудистую сеть магистральных сосудов и коронарных 
артерий при МПС I (изменения при МПС, связанные 
с гепаран-сульфатированными отложениями), остаются 
неизвестными. По одной из гипотез, роль ГАГ в развитии 
заболеваний сердечно-сосудистой системы обусловлена 
инициацией воспалительного процесса путем активации 
Toll-подобного рецептора 4, ведущей к повышению актив-
ности протеаз [21–23].
Накопление частично деградированных гликозамино-
гликанов приводит к утолщению и дисфункции клапанов 
сердца, гипертрофии, нарушению проводимости, пораже-
нию коронарных артерий и других сосудов.
У детей с синдромом Гурлер происходит отложение 
ГАГ в ткани сердца, что часто служит причиной их смерти 
в первые десять лет жизни. Поражение сердца у паци-
ентов с синдромами Гурлер–Шейе и Шейе, как правило, 
протекает легче, и они доживают до взрослого возраста.
Клапаны сердца (чаще митральный и аортальный) 
утолщаются из-за отложений ГАГ, в результате возникает 
либо регургитация на клапане, либо препятствие току 
крови (клапанный стеноз). Вследствие отложений ГАГ 
происходит гипертрофия самой мышечной ткани сердца 
и уменьшение ее эластичности по сравнению с нормаль-
ной тканью сердца. Важно, что накопление ГАГ приводит 
к диффузному сужению просвета коронарных артерий — 
сосудов, питающих непосредственно саму ткань сердца. 
Сужение коронарных артерий от средней до тяжелой 
степени может начаться в течение первого года жизни, 
а к 5 годам возможно развитие полной обструкции коро-
нарных артерий. Внезапная смерть от обструкции коро-
нарной артерии может произойти как во время эпизода 
острой респираторной инфекции, так и во время колеба-
ний артериального давления.
Наиболее тяжело сердечно-сосудистая система 
поражается при синдроме Гурлер. Характерна острая 
кардиомиопатия, связанная с эндокардиальным фибро-
эластозом, которая может стать причиной смерти. Часто 
наблюдаются изменения клапанов сердца, миокарда, 
эндокарда, крупных артерий и коронарных артерий; 
выявляется кардиомегалия, необструктивная гипертро-
фическая кардиомиопатия; клинически диагностируется 
артериальная гипертензия вследствие поражения маги-
стральных сосудов.
Менее выраженные изменения отмечаются при син-
дроме Гурлер–Шейе — характерно среднетяжелое пора-
жение клапанного аппарата в сочетании с застойной 
сердечной недостаточностью.
Для синдрома Шейе также характерно среднетяжелое 
течение заболевания: отмечаются изменения клапанов 
сердца, миокарда, эндокарда, крупных артерий и коро-
нарных артерий, кардиомегалия без признаков застой-
ной сердечной недостаточности [24, 25].
А Б
Рис. 3 А, Б. Внешний вид пациента 7 лет с синдромом 
Гурлер–Шейе
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У пациентов с быстро прогрессирующим тяжелым 
течением МПС I (синдром Гурлер) поражение сердечно-
сосудистой системы обычно развивается в более раннем 
возрасте, а при медленно прогрессирующих формах (син-
дромы Гурлер–Шейе и Шейе) может проявиться позднее. 
Тем не менее поражение сердца носит характер равно-
мерно нарастающего процесса, при котором частота 
и тяжесть заболевания увеличиваются с течением вре-
мени [14, 16, 17, 26].
Прогрессирующее утолщение и уплотнение створок 
клапанов приводит к появлению митральной и аор-
тальной регургитации, которая может стать гемодина-
мически значимой на более поздних стадиях болезни. 
Регургитация на митральном клапане чаще всего встре-
чается у больных тяжелой формой МПС I [10]. В свя-
зи с продолжающимся накоплением субстрата в серд-
це могут развиться кардиомиопатия, внезапная смерть 
от аритмии, поражение коронарных артерий, внезапная 
остановка сердца. У небольшой группы людей с тяжелым 
течением МПС I отмечается раннее начало фатального 
эндокардиофиброэластоза.
Приблизительно у 88% пациентов с более легким 
течением МПС I поражение сердца происходит в среднем 
в возрасте 11,7 лет [27]. Для него характерно прогресси-
рующее поражение митрального и аортального клапанов 
с регургитацией и/или стенозом, при которых может 
потребоваться замена клапана. Поражение аортального 
клапана чаще всего встречается при более легком тече-
нии МПС I, чем при тяжелом, однако у некоторых пациен-
тов поражаются все клапаны [10].
По данным большинства исследований, недостаточность 
клапанов сердца встречается чаще, чем стеноз, а митраль-
ный клапан поражается чаще, чем аортальный. В основном 
клапаны левой половины сердца (митральный и аорталь-
ный) поражаются серьезнее, чем клапаны правой полови-
ны сердца (трикуспидальный и легочный) [14, 16, 27].
При поражении митрального клапана его створки 
значительно утолщаются, преимущественно по краям, 
и приобретают плотность, как у хрящей. В подклапанном 
аппарате митрального клапана происходит укорочение 
сухожильных хорд и утолщение папиллярных мышц, что 
приводит к изменению размеров, формы и плохой под-
вижности створок клапана. Часто в области митрально-
го кольца происходит отложение кальцификатов [28]. 
Сходную картину прогрессирующего утолщения и дис-
функции имеет аортальный клапан. Стеноз или недоста-
точность клапана может привести к перегрузке левого 
предсердия и/или левого желудочка, дилатации левого 
желудочка, гипертрофии левого желудочка и в резуль-
тате к систолической и диастолической дисфункции, 
возникающей в старшем возрасте на поздних стадиях 
болезни. По данным литературы, утолщение клапанов 
сердца в сочетании с их дисфункцией отмечается более 
чем у 80% пациентов с МПС I (включая медленно про-
грессирующие формы) [27, 28].
При МПС I часто встречается сужение и/или окклюзия 
коронарных артерий [28, 29]. Достаточно рано может про-
изойти диффузное отложение ГАГ в интиме больших эпи-
кардиальных коронарных артерий, особенно при быстро 
прогрессирующих формах болезни, приводя к значитель-
ному сужению сосудов [30]. У 30% пациентов с МПС I 
описано диффузное сужение грудного и брюшного отделов 
аорты [30, 31]. Сужение может произойти в области пере-
шейка аорты — наиболее типичной для коарктации, поэто-
му может потребоваться хирургическое вмешательство. 
В связи с сужением артерий у таких пациентов клиниче-
ским симптомом является артериальная гипертензия [30].
При МПС I отмечается расширение восходящей части 
аорты и значительное уменьшение эластичности стенок 
аорты. Это приводит к негативному воздействию гликоза-
миногликанов на синтез тропоэластина, что в свою оче-
редь ведет к уменьшению синтеза эластина и изменению 
его структуры [30, 31].
По данным отдельных исследователей, сердечная 
недостаточность наблюдается в течение первых недель 
жизни у пациентов с синдромом Гурлер, хотя у большин-
ства детей не отмечается никакой кардиальной симпто-
матики. При физикальном обследовании выявляются 
сердечные шумы, однако их отсутствие не исключает 
поражения сердца. При сужении аорты на определенном 
участке (например, в грудном отделе) вследствие харак-
терных отложений в ее стенках отмечается повышение 
артериального давления в сосудах головы и шеи при нор-
мальных значениях на нижних конечностях [31].
По мере взросления пациентов камеры сердца стано-
вятся больше, прогрессирует недостаточность и/или сте-
ноз клапанов, что приводит к нарушению функции сердца. 
Сердечная недостаточность может развиться по причине 
избыточной работы сердца, связанной с регургитацией 
на клапане или недостаточным кровоснабжением органа 
через суженные коронарные артерии. Инфильтрация гли-
козаминогликанами проводящей системы сердца может 
стать причиной развития потенциально летальной арит-
мии (полной блокады сердца) и потребовать установки 
постоянного пейсмейкера [25, 32].
ДИАГНОСТИКА СЕРДЕЧНО-СОСУДИСТЫХ 
ОСЛОЖНЕНИЙ 
Своевременная диагностика патологии сердечно-
сосу дистой системы пациентов с МПС может быть затруд-
нена по разным причинам. Надо отметить, что физикаль-
ный осмотр бывает осложнен особенностями возраста, 
физических данных (множественные дизостозы и кон-
трактуры в конечностях затрудняют измерение арте-
риального давления и частоты пульса; короткая шея 
препятствует оценке шума над сосудами шеи), а также 
снижением интеллекта. Аускультация сердца затруднена 
из-за выраженных дыхательных нарушений.
Из неинвазивных методов обследования приоритет-
ными являются эхо- и электрокардиографическое (ЭхоКГ, 
ЭКГ). Эти универсальные, достаточно простые в исполь-
зовании и экономически эффективные инструменталь-
ные методы дают возможность оценить анатомические 
и функциональные особенности сердца, выявить нару-
шения со стороны проводящей системы. Использование 
допплеровского сканирования при ЭхоКГ позволяет оце-
нить параметры гемодинамики. Проводить исследования 
необходимо не реже 1 раза в 12 мес.
Магнитно-резонансная и компьютерная томография (КТ) 
не используются в плановом порядке у детей. Применение 
ограничено из-за необходимости седации и противопо-
казано при наличии имплантированных устройств. Метод 
КТ-ангиографии имеет относительно высокий уровень 
облучения, а также неоптимален в оценке морфологии 
и гемодинамики клапанного аппарата сердца. 
ЛЕЧЕНИЕ МПС 
На сегодняшний день используются два патогенетиче-
ских метода лечения пациентов с МПС: трансплантация 
гемопоэтических стволовых клеток, имеющая определен-
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ные ограничения применения, и ферментозаместитель-
ная терапия (ФЗТ).
Трансплантация костного мозга проводится до дости-• 
жения пациентами возраста 2,5 лет; ведет к уменьше-
нию размеров печени и селезенки, улучшению функ-
ций дыхательной и сердечно-сосудистой системы.
Успешное использование данного метода в ряде случа-
ев предотвращает прогрессирование заболевания и явля-
ется оптимальным при условии выполнения в раннем 
детстве. Донорские клетки продуцируют дефицитный энзим 
в кровь, тем самым приостанавливая дальнейшее разви-
тие болезни. Аллогенная трансплантация костного мозга 
от сиблинга или альтернативного донора при МПС частично 
улучшает и стабилизирует состояние больных, продлевая 
жизнь [33]. Метод успешно применяется для метаболи-
ческой коррекции нарушений МПС в течение последних 
30 лет [26] и имеет наиболее благоприятный эффект при 
быстро прогрессирующем течении болезни, в частности 
при синдроме Гурлер, значительно увеличивая выживае-
мость и сдерживая темпы развития заболевания [34].
По данным E. A. Braunlin с соавт., через 1 год после 
лечения отмечается положительная динамика таких кар-
диологических нарушений, как тахикардия, сердечная 
недостаточность; постепенно улучшается функция мио-
карда, проходимость коронарных артерий. Однако, кла-
панный аппарат сердца остается интактным к лечению, 
и проявления могут прогрессировать [29, 35].
G. Malm с соавт. описали клиническую картину 6 детей 
с тяжелым течением синдрома Гурлер, которым была 
проведена трансплантация гемопоэтических стволовых 
клеток в Швеции, за 10-летний период. Средний возраст 
детей во время трансплантации составил 11 мес. При 
динамическом наблюдении у пациентов не отмечалось 
умственных нарушений, однако поражения клапанов 
сердца постепенно прогрессировали, а в дальнейшем 
понадобились ортопедические операции на позвоночни-
ке, тазобедренном суставе [36].
Ферментозаместительная терапия проводится ларо-• 
нидазой (Альдуразим; код ATX A16AB05) — рекомби-
нантной формой человеческой альфа-L-идуронидазы, 
производимой с использованием технологии реком-
бинантной ДНК в клеточной культуре китайских хомяч-
ков. ФЗТ предназначена для восстановления уровня 
ферментной активности, достаточной для гидролиза 
накопленных гликозаминогликанов, и предотвра-
щения их дальнейшего отложения в тканях. После 
введения ларонидазы препарат быстро выводится 
из системного кровотока и поглощается клетками, 
поступая в лизосомы через маннозо-6-фосфатные 
рецепторы. Рекомендованный режим дозирования: 
еженедельное введение по 100 ЕД/кг в виде внутри-
венной инфузии. Препарат необходимо использовать 
перед трансплантацией костного мозга, непосред-
ственно после нее, а также после трансплантации 
от гетерозиготного донора при неполном вытеснении 
клеток реципиента донорскими клетками.
В нескольких исследованиях зафиксирован эффект 
ФЗТ на измененную структуру сердца и его функции 
у пациентов с МПС [17, 22]. Долговременная ФЗТ сохра-
няет, а в некоторых случаях может улучшить систоличе-
скую функцию левого желудочка и приостановить про-
грессирование гипертрофии в нем у взрослых и детей 
с МПС I и II типа [22, 37].
Тем не менее ФЗТ не влияет на степень утолщения 
и функцию сердечного клапана (стеноз, регургитация) 
у пациентов с МПС I, II и VI типа. Была отмечена стабилиза-
ция поражения клапанов у отдельных пациентов в течение 
ограниченного периода исследования [17, 22, 37].
Результаты последней работы О. Gabrielli с соавт. 
позволили сформулировать предположение, что раннее 
использование ФЗТ может предотвращать и/или смяг-
чать патологию сердца в виде утолщения клапанов и их 
дисфункции [38]. В клиническом примере показано, как 
лечение, примененное в раннем возрасте, существенно 
повлияло на задержку прогрессирования клинических 
симптомов заболевания. Диагноз МПС I был поставлен 
мальчику в 3-дневном возрасте; ФЗТ начата с 5-месячнего 
возраста. В то же время старшая сестра пациента начала 
получать препарат лишь в возрасте 5 лет. При сравне-
нии клинико-лабораторных и инструментальных данных 
описываемого пациента в 5-летнем возрасте с данными 
его сестры в этом же возрасте обнаружено, что у ребен-
ка росто-весовые показатели были в пределах нормы; 
спленогепатомегалия, скелетные аномалии и поражение 
сердечно-сосудистой системы отсутствовали. Отмечалось 
умеренное огрубение черт лица. Единственным призна-
ком МПС I было легкое помутнение роговицы, впервые 
выявленное у него в возрасте 12 мес [38].
Клинические исследования среди пациентов с МПС I 
показали, что ларонидаза является безопасным и эффек-
тивным препаратом, улучшает функцию дыхания, под-
вижность суставов, способность ходить; повышает каче-
ство жизни. К сожалению, не все нарушения со стороны 
сердечно-сосудистой, центральной нервной и костно-
суставной системы полностью купируются.
Полиморфная клиническая картина у пациентов с 
МПС обусловливает необходимость комплексного под-
хода к лечению и широкое использование симптоматиче-
ской терапии. Для ее проведения применяются ингибито-
ры ангиотензинпревращающего фермента, -блокаторы, 
блокаторы кальциевых каналов, диуретики.
Коррекция сердечно-сосудистой недостаточности, 
артериальной гипертензии проводится с использовани-
ем рекомендованных методов лечения детской кардио-
логии. По показаниям решается вопрос о необходимо-
сти хирургической коррекции. Частые респираторные 
инфекции обусловливают целесообразность проведения 
вакцинации пациентов против пневмококковой и гемо-
фильной инфекции.
ЗАКЛЮЧЕНИЕ 
Редкая лизосомная болезнь накопления — мукопо-
лисахаридоз — характеризуется хроническим прогрес-
сирующим течением с различными клиническими про-
явлениями, приводящими к инвалидизации, и зачастую 
сопровождается патологическими изменениями сердца 
и сосудов.
В большинстве случаев при синдроме Гурлер уже 
в раннем возрасте отмечаются изменения клапанов 
сердца, миокарда, эндокарда, крупных и коронарных 
артерий; выявляется кардиомегалия, необструктивная 
гипертрофическая кардиомиопатия; клинически диагно-
стируется артериальная гипертензия вследствие пораже-
ния магистральных сосудов.
Синдром Гурлер–Шейе обычно отличается более мяг-
ким течением, однако при нем также выявляются пора-
жения клапанного аппарата.
При синдроме Шейе наблюдаются изменения кла-
панов сердца, миокарда, эндокарда, крупных артерий 
и коронарных артерий, кардиомегалия.
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Ранняя диагностика болезни и своевременное нача-
ло специфической терапии позволяют избежать форми-
рования пороков сердца и кардиомиопатии.
Все дети с мукополисахаридозами должны находиться 
под постоянным наблюдением специалиста-кардиолога. 
При наличии признаков недостаточности кровообраще-
ния показано назначение симптоматического лечения. 
В случае интеркуррентных заболеваний необходима 
профилактика инфекционного эндокардита. При нали-
чии показаний проводится оперативное лечение порока 
сердца.
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